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2.1  DNA塩基配列解析技術の進歩 






































図 2-1  遺伝子研究・遺伝子検査の歴史 
 
 









えた (図 2-2)[6] 。この画期的な技術のおかげで、それまで 13年をかけて解読
されたものが 2007年には、一人の全ゲノムを解析するのに要した時間は約２ヶ
月と短縮された。その後も技術の進歩は目覚ましく、2014年頃には１週間程度、









図2-2  次世代シーケンサーの能力 
東京女子医科大学付属遺伝子医療センター 斎藤加代子 著[6] 
 
図2-3  全ゲノム解読にかかる費用の推移 



















能というメリットがあるからだ (表2-1)[8] 。 
 
 
表 2-1  DNAマイクロアレイと次世代シーケンサーの特徴… 
 マイクロアレイ 次世代シーケンサー 
遺伝子の網羅性  高  高  
新規の遺伝子  事前に配列情報が必要  前情報必要なし  
データ量  MB  TB  
スタート Total RNA 量  10 ng ~ (真核生物)  1 μg ~  
実験時間  1.5 日  1 週間以上  
操作の簡便性  簡便  煩雑  
感度  高  高  
ダイナミックレンジ  5 log10  5 log10  
コスト  ~ 3.5 万円 /サンプル  
約 15 万円/サンプル (必要
な読取り深度による)  


































































表2-2  個別化医療による医療削減効果 
 ハーセプチン  グリベック  ワ-ファリン  
適応症  乳癌  慢性骨髄性白血病  血栓塞栓症  














27,900ドル  3,000ドル  400ドル  
南雲明 薬物治療における個別化医療の現状と展望、医薬産業政策研究所リサーチペー





表2-3  遺伝子多型とワーファリン感受性 
遺伝子多型 ハプロタイプ等 ワーファリン感受性 
VKORC1 H1，H2 / H7，H8，H9 高/低 
CYP2C9 変異型 / 野生型 高/低 
医薬品・医療機器等安全性情報No.235-23-2007年4月  改変[11] 
 
 
2.2  遺伝子検査 














表2-4  遺伝子検査の分類 













































2.2.2  ACCEモデル 
如何なる分野であっても質の良い検査は必要条件である。検査の精度を確保
するためにはその試薬キットの質が重要となるが、遺伝学的検査で用いられる



















































































表 2-6  遺伝学的検査における ACCE 
分析的妥当性 



















2.3  遺伝子疾患と保険収載 
























図 2-4  バリアントの種類 































図2-5  遺伝子疾患分類 















































































表 2-8   保険適応となっている遺伝学的検査が必須の 75疾患 
 
https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000188411.html平成 30年診療酬点数     
平成 30年診療報酬点数をもとに作成をもとに作成[23] 






































α1 アンチトリプシン欠損症 SERPINA1 
アンジェルマン症候群 SNRPN UBE3A 
アントレー・ビクスラー症候群 FGFR2 
イソ吉草酸血症 IVD 






ウィリアムズ症候群 染色体 7q11.23 
ウイルソン病 ATP7B 
栄養障害型表皮水泡症 7 型コラーゲン 
ウォルフラム症候群 WFS1 
エーラス・ダンロス症候群（血管型） COL3A1 




























































































































脆弱 X 症候群,脆弱 X 症候群関連疾患 FMR1 
赤色ぼろ線維・ミオクローヌス 
てんかん症候群（MERRF） mtDNA 
脊髄小脳失調症 １型 ATXN1 
脊髄小脳失調症 2 型 ATXN2 
脊髄小脳失調症 3 型 ATXN3 
脊髄小脳失調症 6 型 CACNA1A 
脊髄小脳失調症 ７型 ATXN7 
脊髄小脳失調症 ８型 ATXN8/ATNX8OS 
脊髄小脳失調症 １０型 ATNX10 
脊髄小脳失調症 １２型 t PPP2R2B 
脊髄小脳失調症 １７型 TBP 
脊髄小脳失調症 ３１型 BEAN 











RAPSN 、 DOK7 、 CHAT 、 SCN4A 、










先天性 QT 延長症候群 KCNJ 
先天性脊椎骨端異形成症（及びその関連疾患） COL2A1 
先天性赤血球形成異常性貧血 
CDAN1 、 SEC23B 、
KIF23,KLF1,GATA1 
先天性大脳白質形成不全症 
PLP1 、 GJC2 、 TUBB4A 、 MBP 、
SLC16A2 、 HSPD1 、 SLC17A5 、 











第 14 番染色体父親性ダイソミー症候群 Chromosome14 























糖原病 １a 型 G6PC 
糖原病 １b 型 G6PT1(SLC37A4) 














PCDH19 関連症候群 PCDH19 









































































  常染色体優性遺伝 
NRL,PRPF3,PRPH2,RHO<ROM1,RP1,R
P9,PRPF31,TOPORS 





















1p36 欠失症候群 1 番染色体 
4p 欠失症候群 4 番染色体 
46,XY 性分化疾患（精巣形成不全,アンフドロゲン不応




5p 欠失症候群 5 番染色体 





医療機関等で受託可能な単一遺伝子疾患とその解析遺伝子 野村文夫 著 
31 
 
2.4  クリニカルシーケンス 
2.4.1  日本におけるクリニカルシーケンス導入の背景 
現在、ゲノム医療の中心として最も注目を浴びているのがクリニカルシーケ
ンスである。日本国内では 2018年 4月より全国 11カ所のゲノム医療中核拠点
病院（図 2-7）と 100カ所の連携病院(表 2-10)が認定され、本格的にゲノム医療

















































































































































































































図 2-8   クリニカルシーケンスのシステム 










































が期待される [31] 。尚、表 2-11 は保険収載前の費用が示されている為、今後
患者負担額は変更となると考えられる 
 
表 2-11  国内で使用されているがん遺伝子パネル検査の種類 
各パネルのホームページをもとに作成[27][28][29][30] 
パネル 遺伝子数 値段   医療機関 







Todai Onco Panel 464(DNA) 
463(RNA) 
915000 円 東京大学 
Oncoprime Target 
Test 
221 883980 円 大阪大学 















図 2-9   国内で使用されているパネル検査 
厚生労働省健康局がん・疾病対策課を改変 
 




























RB1 SMO TP63 
ACVR
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表 2-14   Oncomine Target Testのパネル 
ABL1 AKT1 ALK AR AXL BRAF CDK4 
CTNNB1 DDR2 EGFR ERBB2 ERBB3 ERBB4 ERG 
ESR1 ETV1 ETV4 ETV5 FGFR1 FGFR2 FGFR3 
GNA11 GNAQ HRAS IDH1 IDH2 JAK1 JAK2 
JAK3 KIT KRAS MAP2K1 MAP2K2 MET MTOR 
NRAS NTRK1 NTRK2 NTRK3 PDGFRA PIK3CA PPARG 
RAF1 RET ROS1 SMO - - - 
 






表 2-15(a)   Todai Onco Panelのパネル 
 
















パネルに共通して認められたがん関連遺伝子である。表 2-16 に 31 種類の遺伝
子とそれに関連することの多いがん種、そして保険収載された治療薬があるも

















































ABL1   ●    ●  ●    チロシンキナーゼ阻害剤（CMLの保険適用はあり） 
AKT1 ● ● ● ●   ●  ●     
ALK  ●           ALKチロシンキナーゼ阻害剤（ALK阻害剤） 
BRAF  ● ● ●  ●      ● ベムラフェニブ、ダブラフェニブメシル酸塩(BRAF阻
害剤) 
CDK4 ●            CDK4／6阻害薬 
CTNN
B1 
 ●    ●        
DDR2  ●            
EGFR ● ●  ●         EGFRチロシンキナーゼ阻害剤 
DDR2  ●            
EGFR ● ●  ●      ● ●  EGFRチロシンキナーゼ阻害剤 
ERBB
2 
● ● ● ● ● ●       HER2阻害薬（二量化阻害） 
ERBB
3 
● ●   ●         
ERBB
4 
 ●           チロシンキナーゼ阻害剤 
FGFR
1 
 ●    ●   ●    チロシンキナーゼ阻害剤 
FGFR
2 
 ●    ●   ●    チロシンキナーゼ阻害剤 
FGFR
3 
 ●    ●   ●    チロシンキナーゼ阻害剤 
IDH1  ● ●          IDH1阻害剤(脳腫瘍） 




表 2-16   癌腫と関連遺伝子と治療薬(2/2) 
JAK1     ● ●        
JAK2     ● ●       JAK阻害剤 
（真性多血症) 
JAK3     ● ●        
KIT  ●  ● ●   ● ●    リン酸化阻害剤 
KRAS  ● ● ●  ●  ●      
MET  ●   ● ●        
MAP2
K1 
 ●            
MTOR ● ●   ● ● ●  ●    mTOR阻害薬 
NRAS   ● ●    ●      
PDGF
RA 
 ●  ●          
PIK3
CA 
● ● ● ● ● ● ●       
RAF1 ● ●            
RET ● ●   ●         
ROS1  ●           ROS1チロシンキナーゼ阻害剤（ROS1阻害剤） 







表 2-17  日本で保険収載されている分子標的薬 
①キナーゼ阻害薬、②マルチキナーゼ阻害薬、③プロテアソーム阻害薬、 
④mTOR阻害薬、⑤BRAF阻害薬、⑥MEK阻害薬、⑦VEGF阻害薬 
一般名 商品名 一般名 商品名 
ゲフィチニブ イレッサ イブルチニブ イムブルビカ 
イマチニブ グリベック オシメルチニブ タグリッソ 
エルロチニブ タルセバ ポナチニブ アイクルシグ 
ソラフェニブ ネクサバール パルボシクリブ イブランス 
スニチニブ スーテント レンバチニブ レンビマ 
ダサチニブ スプリセル セリチニブ ジカディア 
ニロチニブ タシグナ ボルテゾミブ ベルケイド 
ラパチニブ タイケルブ カルフィルゾミブ カイプロリス 
クリゾチニブ ザーコリ イキサゾミブ ニンラーロ 
アレクチニブ アレセンサ エベロニムス アフィニトール 
ルキソリチニブ ジャカビ シロリムス ラパリムス 
アキシチニブ インライタ テムシロリムス トーリセル 
パゾパニブ ブォトリエント ベムラフェニブ ゼルボラフ 












2.4.4.  クリニカルシーケンスの有効性 
国立研究開発法人国立がん研究センター中央病院では、2013年から
「TOP-GEAR Trial of Onco-Panel for Gene-profiling to Estimate both 
Adverse events and Responseプロジェクト」を立ち上げ、NCC Onco Panel
を用いて検証を進めている。[36] 。対象者は、①16歳以上②全身状態が良好③
悪性の固形がん④標準治療がない⑤再発の病変を有する⑥原発不明がんの診断
を受けている人である。第１期は 2013年 7月～2014年 10月に行われ、131名
の約半数に遺伝子異常が見つかり、そのうち 11名が治験に参加することができ
た。第２期は 2016年 5月～2017年 5月に 200名以上を対象に実施され、１つ
以上の遺伝子異常を検出したのは 82%、そのうち適切な治療薬を投与すること
ができたのは 17%であった。そして現在 350例を対象とした第３期プロジェク























































































疾患の発見が挙げられる。2013年に ACMG（American College of Medical 
Genetics and Genomics ）は「診療上の全ゲノム解析により発見される偶発的/
二次的所見のうち予防法や治療法があり疾患との関連が明らかな変異を積極的
に医師に報告すべきである」という勧告を発表した（表 2-18）。そして報告す





その可能性と対応の必要性について述べている [40]（表 2-20）。現在は IF/SF 


































表 2-18   偶発的/二次的所見の報告に関する ACMG勧告 
対象 ・医師が診療上の目的でオーダーする WGS/WES( whole 
genome sequencing / whole exome sequencing ) 











表 2-19（a）   ACMG 偶発的/二次的所見報告の対象とされた 24疾患 56遺伝子 
疾患    遺伝子  
遺伝性乳がん卵巣がん症候群(HBOC)  BRCA1、BRCA2 
リ・フラウメニ症候群  TP53 
ポイツ・イェーガース症候群 STK11 
リンチ症候群 MLH1 、MSH2 、MSH6 、PMS2  
家族性大腸腺腫症 APC  
MYH 関連ポリポーシス  MUTYH 
フォンヒッペル・リンドウ病  VHL 





疾患    遺伝子  
多発性内分泌腫瘍症 2 型 RET 
家族性甲状腺髄様癌 RET 
PTEN 過誤腫症候群 PTEN 
網膜芽細胞腫  RB1 
遺伝性パラガングリオーマ，褐色細胞腫症候
群  
SDHD ，SDHAF2 ，SDHC ，SDHB  
結節性硬化症  TSC1，TSC2 
WT1 関連ウィルムス腫瘍  WT1  






疾患   (循環器系疾患) 遺伝子  
血管型エーラス・ダンロス症候群  COL3A1 
マルファン症候群，ロイス・ディーツ症候群 FBN1，TGFBR1，TGFBR2 ，SMAD3 ，
ACTA2 ， MYH11 
肥大型/拡張型心筋症  MYBPC3 ，MYH7 ，TNNT2 ，TNNI3 ，TPM1，
MYL3 ， ACTC1，PRKAG2 ，GLA，MYL2 ，
LMNA 
カテコラミン誘発性多形性心室頻拍  RYR2 
不整脈性右室心筋症 PKP2 ，DSP ，DSC2 ，TMEM43 ，DSG2  
ロマノ・ワード QT 延長症候群 1，2，3 型および
ブル ガダ症候群  
KCNQ1，KCNH2 ，SCN5A  
血管型エーラス・ダンロス症候群  COL3A1 
マルファン症候群，ロイス・ディーツ症候群 FBN1，TGFBR1，TGFBR2 ，SMAD3 ，




疾患   (代謝性疾患、その他) 遺伝子  
家族性高コレステロール血症  LDLR ，APOB ，PCSK9  
悪性高熱症疑い  RYR1，CACNA1S  
若年性ポリポージス  B MP R 1 A  
S MA D 4  
Wilson 病  ATP7B  
オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症  OTC  





表 2-20   CLHURC検査で発見される可能性のある遺伝子性疾患 
遺伝子名 疾患名 
BRCA1/2  遺伝子乳癌卵巣癌症候群  
TP53 リ・フラウメニ症候群 
PTEN  PTEN 過誤腫症候群(Cowden 病) 
MLH1/MSH2/MSH6/PMS2  Lynch 症候群 
APC 家族性大腸ポリポーシス 
MEN1 多発性内分泌腫瘍症 1 型 
RET 多発性内分泌腫瘍症 2 型，家族性甲状腺髄
様癌  
MUTYH MYH-関連ポリポーシス 
STK11 Peutz-Jeghers 症候群  




WT1 WT1 関連 Wilms 腫瘍 
NF1 神経線維腫症 2 型 








2017年 10月 11日に日本癌治療学会，日本癌学会，日本臨床腫瘍学会の 3学会
合同で「次世代シークエンサー等を用いた遺伝子パネル検査に基づくがん診療




























































断薬)として FDA で承認されたバイオマーカー(遺伝 子異常)  
当該がん種においてバイオマーカーによる患者選択を行なう 前向き臨
床試験もしくはメタ解析データにより、抗がん薬の臨 床的有用性に対す














１ 診断に有用であることが、ガイドラインに示されている遺伝子異常  
２ 診断に有用であることが、十分な規模の臨床試験で示され、専門家間で
コンセンサスが得られている遺伝子異常  







(1)エビデンスレベルに基づく対応は各医療機関でのエキスパートパネルによる十分   
  な検討のうえで決定さ  れなければならない. 
(2)第 II 相試験以上の試験報告を対象とする. 



















診断 １  
BRCA1 機能欠失変異 卵巣がん 治療効果 1B olaparib/rucaparib  
BRCA1 機能欠失変異 乳がん 治療効果 2A olaparib 
BRCA1 機能欠失変異 膵がん 予後 3  
BRCA1 機能欠失変異 膵がん 治療効果 3A olaparib  






診断 １  
BRCA2  機能欠失変異  卵巣がん  治療効果 １B olaparib/rucaparib  
BRCA2  機能欠失変異  乳がん 治療効果 ２A olaparib  
「次世代シークエンサー等を用いた遺伝子パネル検査に基づくがん診療ガイダンス（第 1.0版）」 
 
表 2-25   治療薬エビデンスレベルの参考データベース 
データベース アドレス  
CanDL  https://candl.osu.edu/browse  
Cancer Genome Interpreter  https://www.cancergenomeinterpreter.org/biomarkers  
CIViC  https://civic.genome.wustl.edu/home  






2.4.7  欧米でのクリニカルシーケンスの現状 



























ネル検査の開発で最大の Foundation Medicine社は 2017年に 324遺伝子を対象とす
るがん遺伝子パネルを開発し、FDA の承認を得た [48] 。それまでにすでに承認が下
りていた 15の分子標的薬に対応するパネルである。そのほかにも、肺がん遺伝子のパ
ネル検査を開発した Thermo Fisher Scientific社[49]や、大腸がんに対応するパネルを
開発した illumina社[50]などがある。 










（Organisation for Economic Co-operation and Development）諸国の中では



























International Consortium Announces the 1000 Genomes Project [55] 
 
 





2007年から Genomic Medicine Program[56]が進行しておりネットワーク型に
ゲノムコホート研究を進めている。がんや希少疾患、新生児マススクリーニン
グを対象とし、年間平均 160億円の予算が投じられている。また、2015年のオ




































































































3.3  結果 









































図 3-2   日本における DTC遺伝子検査事業者数 
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Certificate CPIGI 
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であった。半数では年齢に関しての規制や表記が確認できなかった (図 3-4) 。 
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図 3-6   項目別遺伝子数 
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表3-1  日本における遺伝子検査に関するガイドライン 




































































































































































































































































































利便性がうけて、その後売り上げを伸ばしていった 23 and meであったが、2013




FDAとの対話を粘り強く続けてきた 23 and meは 2017年 4月にそれまで禁止
されていた疾患予測検査のうち 10疾患（パーキンソン病、後発生アルツハイマ
ー病、セリアック病、α1アンチトリプシン欠乏症、原発性ジストニア、第ⅺ因
子欠乏症、タイプ 1 ゴーシェ病、グルコース 6 リン酸脱水素酵素欠損症、遺伝
性ヘモクロマトーシス、先天性血栓性素因)の許可を得ることに成功した [72] 。
2018 年には BRCA1 と BRCA2 遺伝子検査キットの許可も下りることとなり 




可能性も出てきたと言える。米国では 2018 年には 2000 万人以上の人が DTC
遺伝子検査を受けており、その影響は人々の日常生活にも及んでいる。 
2018年 4月、カリフォルニア州警察がゴールデン・ステート・キラーの容疑
者を逮捕したと発表した [74] 。この事件は 1970年から 1980年にかけて、13
歳から 41歳までの 45人の女性をレイプし、少なくとも 12人を殺害した元警察








オープンプラットフォームであった。GED マッチのサイトには約 100 万件の
DNAプロフィールが登録されていて、家系図学愛好家たちがさまざまな商用の
DNA 検査会社から得た検査結果を比較するためにアップロードしたものだっ






















4.2  方法 
 













4.3  結果 
 
4.3.1  米国における DTC遺伝子検査の現状 
・米国における DTC遺伝子検査企業 
米国におけるインターネットで検索できる DTC 遺伝子検査企業はウェブ上














図 4-1   日米における DTC遺伝子検査企業社数 























図 4-2   米国にて DTC遺伝子検査を受けた人の数 



































図 4-3   日本と米国での DTC遺伝子検査の項目比較 
Andelka M.Phillips ‘Only a click away — DTC genetics for ancestry, health, love…and 
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テキサス州 14社、マサチューセッツ州 12州と続く (図 4-6)[80] 。図 3-1と照

















検査の規制が行われていた。FDA(the Food and Drug Administration): アメリ
カ食品医薬品局とCMS(the Centers for Medicare and Medicaid Services):アメ







































FDAの取り組みとして、2013年 11月に 23 and meに対し、200以上の DTC
遺伝子検査項目について即時サービス中止するように警告状を送った。しかし
その後もFDAとの対話を継続した同社は 2015年 2月にはBloom症候群の保因
者スクリーニングに対して承認を取得し、ついで 2015年 10月には FDAの要
件を満たす項目に関しての 199ドルパッケージサービスの販売の許可を得た。





の勧告を行なっている [85] 。 
・医療と非医療 
FDAでは DTC遺伝子検査に関してはその項目により、ドラフトガイダンス







表 4-1  FDAによる DTC遺伝子検査の分類 
FDA 規制対象外 － 祖先に関する検査 
FDA 規制対象 Class Ⅰ 栄養に関する検査 
FDA 規制対象 Class Ⅱ 健康に関する検査 
FDA 規制対象 Class Ⅲ 薬剤応答性検査 































Alabama ◯    
Alaska   ◯  
Arizona ◯ ◯   
Arkansas     
California ◯ ◯ ◯ ◯ 
Colorado    ◯ 
Connecticut ◯    
Delaware     
District of Columbia     
Florida ◯ ◯ ◯ ◯ 
Georgia ◯    
Hawaii ◯    
Idaho ◯    
Illinois ◯    
Indiana     
Iowa     
Kansas     
Kentucky ◯ ◯   
Louisiana     
Maine ◯ ◯ ◯  
Maryland ◯    
Massachusetts ◯    
Michigan ◯ ◯  ◯ 
Minnesota     
Mississippi     
Missouri     
Montana     
Nebraska     
Nevada ◯    
New Hampshire ◯    
New Jersey ◯    
New Mexico     
New York ◯ ◯ ◯ ◯ 
North Carolina     
North Dakota     
Ohio     
Oklahoma     
Oregon ◯    
Pennsylvania ◯    
Rhode Island ◯    
South Carolina ◯    
South Dakota     
Tennessee ◯ ◯   
Texas     
Utah     
Vermont     
Virginia     
Washington     
West Virginia     
Wisconsin ◯    
Wyoming ◯    
 
 
橙：DTC 禁止  緑：DTC 一部規制  青:DTC 可能 
Survey of Direct-to-Consumer Testing Statutes and Regulations Genetics and Public Policy 







































































2008年 6月、カリフォルニア州公衆衛生局は、業界リーダーの 23 andMe、
deCODEme、Navigenicsを含む 16の遺伝子検査会社に、州法違反を通知し、
遵守の証拠を提出するまで検査を中止するよう命じた手紙を送った。 
さらに 2008年 6月 23日、いくつかの DTC遺伝子検査会社が医師の指示なし
にカリフォルニア住民へ DTC遺伝子検査の結果を郵送したとして、カリフォル
ニアでの DTC遺伝子検査サービスの販売を中止した。 



































いる。米国雇用機会均等委員会（Equal Employment Opportunity 
Commission：EEOC）は雇用時に受けたあらゆる差別を訴えることのできる機
関であるが、EEOCへの「遺伝情報による差別」の訴えは、年々増加しており、
2014年に EEOCへ訴えられた全件数 8万 8778件中、遺伝情報差別は 0.4%で
あるが、今後ますます増加することが予想される [100] 。また、倫理的・法的・
社会的課題（Ethical, Legal and Social Implications:ELSI）も大きな問題の一
つとして扱われている。米国では ELSIプログラムのためにヒトゲノム計画の
予算の 5％以上が割り当てられるよう規定されている。その予算は 1990年の
























拠点を置く 23 and meの場合は世界 48カ国でビジネス展開しておりその中に
は国内での DTC 遺伝子検査を禁止しているドイツや、フランスも入っている












表 4-3   23 and meで DTC遺伝子検査サービスを購入可能な国一覧 
アルバニア チェコ共和国 イタリア ポーランド 




オーストラリア フィンランド リトアニア ルーマニア 
オーストリア フランス ルクセンブルク サンマリノ 
アゼルバイジャン ドイツ マケドニア シンガポール 
ベラルーシ ギリシャ マルタ スロバキア 
ベルギー グアム モルドヴァ スロベニア 
ボスニア・ヘルツェゴ
ヴィナ 
ハンガリー モナコ スペイン 
ブルガリア 香港 オランダ スウェーデン 
カナダ アイスランド ニュージーランド スイス 
クロアチア アイルランド 北マリアナ諸島 イギリス 
キプロス共和国 イスラエル ノルウェー バチカン市国 
 
23 and me HPをもとに作成[102] 
  
 89 


























表 4-4   EU26カ国における DTC遺伝子検査に関する法規制の状況 
国 医師による検査受注 インフォームドコンセント 遺伝カウンセリング 
アイルランド  ◯  
イギリス  ◯  
イタリア ◯ ◯ ◯ 
エストニア   ◯ 
オーストリア ◯ ◯ ◯ 
オランダ ◯   
キプロス   ◯ 
ギリシャ   ◯ 
スウェーデン  ◯  
スペイン ◯ ◯ ◯ 
スロバキア  ◯ ◯ 
スロベニア  ◯ ◯ 
チェコ共和国  ◯ ◯ 
デンマーク  △類似の別の法規制あり  
ドイツ ◯ ◯ ◯ 
ノルウェー  ◯ ◯ 
ハンガリー ◯ ◯ ◯ 
フィンランド   ◯ 
フランス ◯ ◯ ◯ 
ベルギー ◯   
ポーランド    
ポルトガル ◯ ◯  
ラトビア   ◯ 
リトアニア ◯  ◯ 
ルクセンブルグ    
ルーマニア    
Journal of Community GeneticsApril 2018, Volume 9, Issue 2, pp 117–132| Cite as 
Legislation of direct-to-consumer genetic testing in Europe: a fragmented regulatory 






































① ドイツにおける DTC遺伝子検査の法規制 
2009年 5月 15日に「遺伝子診断法」(Gesetz uber genetisshe 







































表 4-5   英国における医療と非医療の分類 
 
HGCガイドラインをもとに作成[115] 








表4-6   米欧における遺伝子検査に関する法律 
 




































































































































5.3  結果 














































易ではない。2007 年 5 月に「OECD Guidelines for Quality Assurance in 
Molecular Genetic Testing:分子遺伝学的検査における質保証に関する OECD





















表 5-1   日米欧における医療目的の遺伝子検査に関する法規制 (1/2) 
 日本 アメリカ ドイツ フランス イギリス 
DTC 遺伝子























































(U.K) Ltd (CPA)  
施設認証 規制あり 




























































医 療 法 （ 改 正
2018） 
規制あり 


































表 5-1   日米欧における医療目的の遺伝子検査に関する法規制 (2/2) 














Insurance (2011)  
広告の規制 規制あり 
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表 5-2   グローバルでの遺伝子検査関連指針 
ガイドライン 年 関連機関 
「遺伝医学の倫理的諸問題及び遺伝サービ
スの提供に関するガイドライン」 
1995 年 WHO 関係 
「遺伝医学と遺伝サービスにおける倫理的諸
問題に関して提案された国際的ガイドライン」 
1998 年 WHO 関係 
「遺伝医学における倫理的諸問題の再検討」 2002 年 WHO 関係 
「ヒトゲノムと人権に関する世界宣言」第 27 回
ユネスコ総会採択 
1997 年 11 月 ユネスコ関係 
「ヒト遺伝情報に関する国際宣言」第 32 回ユ
ネスコ総会採択 
2003 年 10 月 ユネスコ関係 
「生命倫理と人権に関する世界宣言」第 33 回
ユネスコ総会採択 
2005 年 10 月 ユネスコ関係 
「分子遺伝学的検査における質保証に関する
OECD ガイドライン」 
2007 年 5 月 OECD 関係 
ヘルシンキ宣言「人間を対象とする医学研究
の倫理的原則」第 59 回 WMA ソウル総会 
2008 年 10 月 世界医師会（WMA） 




















表5-3  科学的に疾患・体質に直結する可能性のあるSNPのクラス分類 
 
表5-4  分類A 疾患に強く関連する遺伝子 
 










































している場合、その 50%はアルツハイマーである。また 85歳以上の 25~40%は
認知症を患っている。発症率でいうと、65~69歳では 1000人中 2.8人なのが、
90歳以上では 56.1人と増加する。男女差もあり、APOEe4/e4遺伝子型の女性




表 5-7  アルツハイマー病の原因 
 
















率はそれぞれ 41〜90％、（表 5-8）8~62%（表 5-9）と言われている [128] 。





0.001）NCCN（National Comprehensive Cancer Network）のガイドライン
にも遺伝子検査を普及させるように示されている [129] 。日本でも 2018年 6










表 5-8   BRCA1/2と生涯乳がん罹患率 
乳癌診療ガイドライン 2疫学 診断編 2015 年版をもとに作成[128] 
 
 
表 5-9   BRCA1/2と生涯卵巣がん罹患率 
 









の解析により Romeo らにより発見された PNPLA3 はイソロイシンがメチオニ
ンに置換した変異を起こしており、脂肪化、そして炎症、繊維化、発がんに至
るまでの全ての過程において強い相関があることがわかった [131] 。 
 
⑥GBA 




によって引き起こされる解糖貯蔵病である [132] 。 
 
⑦G6PD 
G6PD 遺伝子は A 分類のグルコース-6-リン酸脱水素酵素(G6PD)異常症に特異
的な遺伝子である。遺伝形式は常染色体劣性遺伝で、赤血球酵素異常を引き起
こす疾患である。世界に 4 億人以上の患者がいると言われているが、日本人の



























ADH1B 遺伝子は B 分類のアルコール耐性に特異的な遺伝子である。アルコー
ルは、肝臓で ADH1B(アルコール脱水素酵素)によってアセトアルデヒドに分解
され、さらに ALDH2(アルデヒド脱水素酵素)の作用で酢酸に分解される [137] 
表 5-10。 
 
表 5-10  アルコール代謝に関わる遺伝子 
アルデヒド 
分解遺伝子 









ADH1B *1/*2 (活性) B 
(50%) 
《お酒に強いタイプ》 









ADH1B *1/*2 D 
(40% 
《顔がすぐに赤くなるタイ
プ》 ADH1B *2/*2 
ALDH2 *2/*2 
(不活性) 












ABCC11 遺伝子は B 分類の耳垢の性状に関する遺伝子である。染色体 16 番に
存在し、乾型と湿型の２つの形質を持つことが古くから知られていた。欧米人
のほとんどは湿型であるのに対して、日本人の 70~80%は乾型である。湿型が












































図 5-2 の一般的疾患における遺伝子変異判定の評価リスク分類では、16 疾患中最も
リスクが高いと思われるリスク 3には 20遺伝子が認められ、そのうち A分類は 3疾
患 4遺伝子がリスク 3の中に認められた。次にリスク 2では 22遺伝子、リスク 1で
は 20遺伝子が認められた。図 5-3の悪性疾患における遺伝子変異判定の評価リスク
分類では、16 疾患中 26 遺伝子がリスク３に属し、そのうち A 分類を含んだのは１
疾患２遺伝子であった。リスク２は 44 遺伝子、リスク１は 18 遺伝子となった。図
５-2,3を合計すると総遺伝子数は 150種類あり、そのうちリスク３は 46遺伝子、リ
スク 2は 66遺伝子、リスク 1は 38遺伝子であった。対象となった 150遺伝子の中
に A分類の遺伝子は６つ入っておりその全てがリスク３に属していた。 
 















Advisory Committee on Genetic Testing (ACGT) は、1997年にすでに DTC遺伝子
検査企業に対しての指針を発表しており[140]、消費者が理解しやすい、妥当性、有
用性のあるデータの提出と、遺伝カウンセリングの提供を要求した。その後 2010年














































































業者がより多く用いている疾患を選択したために、A 分類にある稀な 5 疾患 5 遺伝
子（ゴーシェ病 GBA/グルコース 6 リン酸脱水素酵素欠損症 G6PD/ヘモクロマトー
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